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SZTE Gyermekklinika 
A veleszületett anyagcsere betegségekben a szervezet azon képessége 
szenved zavart, hogy különböző tápanyagokat egymásba átalakítson, vagy 
energiatermelésre használja fel őket. A háttérben elégtelen enzim 
aktivitás, transzport zavar, ill. kofaktor hiány állhat. A gátolt metabolikus 
lépéstől proximálisan kóros mennyiségű anyag (szubsztrátok) halmozódik 
fel, ill. attól disztálisan a szükséges termékek hiánya alakul ki. Kóros 
melléktermékek akkor keletkeznek, ha a szervezet a felhal-mozódott 
szubsztrát eliminálására alternatív metabolikus utakat (a meta-
bolizmusban normálisan nem közreműködő enzimeket) aktivál, A felhal-
mozódott szubsztrátoknak vagy melléktermékeknek a tandem tömeg-
spektrometriás (MS/MS) meghatározása a kibővített újszülöttkori szűrő-
vizsgálatok alapja. 
Az anyagcsere betegségek döntően recesszív kórképek és nagy 
genetikai és klinikai heterogenitás jellemzi őket. Egy-egy megbetegedés 
hátterében különböző génmutációk állhatnak, és részben az eltérő mutá-
ciók, részben a környezeti hatások miatt ugyanaz a megbetegedés 
különböző súlyossági formában jelentkezhet. 
A számos anyagcsere betegség közül, korábban, a Wilson és Jungner 
által felállított kritérium rendszer alapján történt az újszülöttkori szűrésre 
alkalmas kórképek kiválasztása. Valójában a klasszikusan szűrt beteg-
ségek közül sem teljesítette mindegyik azt a feltételt, hogy megfelelő 
kezelés mellett a beteg gyermek tünetmentes állapotot biztosítsa (I. 
galaktozémia késői tünetei). Az MS/MS módszer bevezetése óta módo-
sított feltételrendszer szerint egy megbetegedést szűrését az is indokolja, 
ha a szűréssel elkerülhetővé válik a metabolikus krízis állapotában 
intenzív osztályra kerülő gyermekek szervezetét esetenként megterhelő 
diagnosztikus vizsgálatok sorának elvégzése (diagnosztikus útvesztők); 
elősegíti a családtervezést; és lehetővé teszi a prenatalis diagnosztikát 
1. Táblázat. Az újszülöttkori szűrés Wilson és Jungner kritériumrend-
szerének módosított részlete 
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A megbetegedés elég gyakori és súlyos legyen ahhoz, hogy 
népegészségügyi problémát jelentsen 
Jól meghatározott tüneteket okozzon 
A szűrőmódszer legyen egyszerű, megbízható, az álpozitív és álnegatív 
esetek száma legyen alacsony 
A megbetegedés legalább olyan mértékben kezelhető legyen, hogy az a 
súlyos negatív kimenetelt, pl. halálozás, csökkentse (diagnosztikus 
útvesztők elkerülése, család tervezés, prenatalis diagnosztika, 
családvizsgálat) 
Legyen biztosítva a betegek gondozása, követése 
A bővített szűrővizsgálatokkal az alábbi kórképcsoportokat vizsgáljuk 
(EÜ. Min. rendelet 44/2007 (IX. 29.). 
o aminosav anyagcsere zavarok / urea ciklus zavarai 
o organikus aciduriák 
o zsírsav oxidációs zavarok / karnitin transzport zavarai. 
A bővítés bevezetésével egyidöben a mintavétel időpontja is megvál-
tozott. A születést követő első 24 órában a vérminta értékelhetősége 
(anyagcsere szűrés szempontjából) korlátozott, 24-48 óra között kielégí-
tő, >48 óra esetén optimális (Newborn Screening in New York State, 
2003). Azokban az országokban, ahol MSMS szűrés történik, a minta-
vételt egyöntetűen a 48-72 életóra között végzik. A szűrés célja a beteg-
ségek időben, tünetmentes állapotban való felismerése. Az újonnan 
vizsgált betegségek egy része azonban már az első néhány életnapban 
súlyos, irreverzibilis károsodásokat okozhat (pl. Jávorfa szirup betegség, 
organikus aciduriák). Ez indokolja, hogy a mintavételnek a fenti időperi-
ódusban történő végzését. Transzfúzió, parenterális táplálás, 32 hétnél 
fiatalabb gesztációs kor, és elégtelen táplálék bevitel esetében a minta-
vétel menete megváltozik. Ezt részletesen tartalmazza a Gyermekgyógyá-
szati Kollégium által elfogadott Tájékoztató, mely a függelékben 
megtalálható. 
A mintavétel mellett az adatszolgáltatás is változott. A beküldő inté-
zet/orvos és az újszülött/anya személyi adatai mellett az újszülöttre 
(születési súly, gesztációs kor, életkor, táplálás, transzfúzió, gyógy-
szerek), és a mintára (első, ismételt) vonatkozó további adatot is kérünk. 
Az adatlap kitöltését segíti a jelenleg bevezetés alatt álló internetes 
rendszer, mellyel a beküldő intézet a minta beérkezését is ellenőrizni 
tudja. Az adatokra részben a minta értékeléséhez, részben a kiszűrt 
gyermekek értesítéséhez van szükségünk. 
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Az ismételt vérminták kérése egyrészt azt jelenti, hogy az újszülöttnél 
felmerült az anyagcsere betegség fennállásának lehetősége. A bővített 
szűrés bevezetése óta megnőtt az ismételt vérminták kérésének gyakori-
sága. Ennek elsősorban az az oka, hogy a korábbi 4 kórkép helyett 
jelenleg 26 megbetegedést szűrünk. Az álpozitív esetek 50%-a kissúlyú, 
ill. intenzív ellátást igénylő újszülött (parenterális táplálás, tápszerek, 
transzfúzió, vérvétel ideje <48 h, gyógyszerek). Az álpozitív eredmény 
okai között szerepel az is, hogy a kóros/normál határérték optimalizálása 
nehéz és csak nagyszámú szűrővizsgálat elvégzése és megfelelő számú 
kóros eset diagnosztizálása után lehetséges. Az álnegatív esetek elkerülé-
se céljából - a határértékből adódó álpozitív esetek számának csökken-
tése csak fokozatosan, hónapok-évek alatt várható. A határértékek azok-
ban a központokban is rendszeresen revideálásra kerülnek, ahol a szűrése-
ket több mint 10 éve végzik. 
Az ismételt vérminta-kérésének lehet technikai oka is: a vérminta 
nem megfelelő (pl. elégtelen vagy túl sok vér felvitele, 1. 1. ábra). 
Elégtelen minta Megközelítően optimális minta Túl nagy 
Ismételten kérjük, hogy a vérmintát a sarok megszúrásával vegyék le: 
ebben az esetben várható olyan mennyiségű vércsepp nyerése, mellyel a 
korongok egyenletesen kitölthetők. A laboratóriumunkban minden kóros-
nak ítélt mintát másnap két parallel méréssel ismét megvizsgálunk, s csak 
a ha a három mérés átlaga is emelkedett, kérjük ismételt vérminta 
beküldését az újszülöttől. Az ismétlések során látjuk, hogy gyakran egye-
netlen a vérréteg vastagsága a korongokon. Ez a helytelen mintavételre 





Miután az ismételt vérminta kérésének a hátterében állhat valós meta-
bolit szint eltérés betegség nélkül, helytelen mintavételből eredő nem 
valós eltérés, de fennálló anyagcsere betegség okozta kóros metabolit 
szint is, kérjük, hogy az ismételt minta beküldését a lehetséges legrövi-
debb időn belül tegyék meg. Ezzel a beteg gyermek időben kiszűrhető 
lesz, az egészséges gyermek szüleit pedig megóvjuk a további aggódástól. 
Amennyiben az ismételten beküldött mintában is emelkedett metabo-
lit szinteket találunk, nagy valószínűséggel megállapíthatjuk az anyag-
csere betegség fennállását. Pontosabban, bizonyos megbetegedések, így 
pl. fenilketonúria esetén a második vérminta pozitivitása elegendő a diag-
nózis felállításához, más esetben további diagnosztikus eljárások végzésé-
re van szükség. Ilyen eljárás a vizelet organikus sav meghatározás, az 
enzim diagnosztika, ill. genetikai vizsgálat. Organikus sav meghatározás-
ra jelenleg is lehetőség van klinikánkon, az enzim aktivitás mérések és 
mutáció vizsgálatok jelenleg külföldi intézetekben történnek, de ezek 
közül néhány módszer a jövőben remélhetőleg klinikánkon is beállításra 
kerül. Ezekkel a vizsgálatokkal tisztázni tudjuk a diagnózist olyan esetek-
ben, ahol egy metabolit változása több okra is visszavezethető (pl. 
proprionilkarnitin emelkedés jelezhet metilmalonsav acidémiát és 
proprionsav acuduriát is), ill. a maradék enzimaktivitás mértéké, vagy a 
háttérben álló mutáció tisztázása prognosztikai értékű lehet a várható 
klinikai lefolyás szempontjából. 
Az MS/MS mint analitikus módszer lehetőségeinek a jelenlegi, 
bővített újszülöttkori szűrés csak egy kis töredékét használja ki. A szűrés 
bevezetése mellett laboratóriumunkban is beállításra került a szukcinil-
aceton meghatározás és a kreatin deficiens szindrómák vizsgálatához 
szükséges guanidinoacetát, kreatin, kreatinin mérés. További új mód-
szerek bevezetésével a jövőben várhatóan egyre több anyagcsere betegség 
szelektív szűrése válik majd elérhetővé. 
Végül szeretném felhívni a figyelmet a honlapunkra, melyen az 
újszülöttkori és szelektív szűréssel kapcsolatos legújabb információk 
megtalálhatók. A honlap címe: http://www.szote.u-szeged.hu/pedia/ 
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M i n t a v é t e l újszülöttkor! s zűrőv iz sgá l a thoz 
Függelék 
Szakmai tájékoztató 
V CjiesjLspglIgyi Minbztef rendelete i44í.3tiW (IX. N i j jlapiAi lu / f rk ton minden Ujwalatnél k«e!«ó jkiierietülen 
auvujKhtre »öitivit^Hai « M p t » . A* Ojscatoiikori « l k í » i u ( í l i M » é p é * « a tniuiuieri rendeld U l ceimumot 
lelCJtki. 
Sc ni mtf Ittcts I'-(í > i'li* in 
I. w. ( i ) c i w k k l l i i i k n 
10X3 II udapcKt, Uókay utca 53. 
» » » . L - M I I - S K L - I I U 
K/rgcdi Tudumáll.t egyelem 
(lU'rinchü.w'ifi*itvzulj Klinika 
6720 S/OKtd. Korán} i f aa i r 14-15. 
1-d.hii/pL-Hi II 
V kilorjeurli.1l wOWs. a ko rhű t ] is vi/'.g.íll hnxU!roi^zis. £ulukl(M.<ín»u.!)«nlinid3í! hiány feniIk&ouuria .íidletÉ további 
IJ iMtegsej; vUs^iLüi fűylalialTia^JDJl 
AininOíJiv Jfí/^QC^O /jui.' ' ki OKjanitji iawit írjfifjticAsiMjKjrai: /awiáv 
Kerirktitonurki Híia-ketoinb/h^iiv 
I4V3 kíuöip bt'l'V-'"' <ihtl.Vs.lv ac d^fn .1. 1 t^xr. 'A.A l> 
rio/íiwm a 1. 1 tiiJUi isov.ikf!jm,iy a c d « n j • f-.A1 
C tiullirv=niia 1 (arginirKHiJcúnát s í n t j ^h i j i y ASi> Metlnijlui-^iv jcdoiiirj .KIIvIA 
ArginoMnkcinii ac'rkf'u tafOfiosinJttinit 13/ hllny rropiaosav addimia 'IY.' 
ASll 3-Hidrc« í melilaluUTil-CoA li.tr hkínyíHMC,/ 
Homcck/tlrniria B Ivtellbotonil Caí1! kjrboxla/ liüny (MCC) 
MjllipksKkiirlxKibí hiány HvICD) ?Hiuv<xklxia> ¿¿v&ok: 
RftritHáncu acil CiA dt'h dl OQITU/ Nariy (iCAD) tndoMf í<9H>b jnv-*jcser<? ravxok-
Közíp 1 áicu acfl CaA o/'lrji ni.:./ hiány íMCA01 HfnUredeis 
Hoss/u Mrvcu Kdmxl-acil-CoA dchldroaená? hiarv 0 jlaklo/ima 
'.ICIIADa.toi Biotinrtiitf hiány 
Magion licf.s/11 bncú ac'l- CaA cWidicciiíiiAí hüny 
(VlCAÍ)l 
Mukiple* j^il CDAd5hydrog?na/ hiány ÍMADO, v. GA Sí 
Karniín pali-rtion tanvlert/ hllrv (CPU. CPI Ifi 
KarnHin lunupot t zav ju ICII 
I. tít'lúzit. kiteri'^it n (iiiiUUnútm szenfnagaiami trlismerhnikmifprk 
A wur^^vs^alji Ii.ii0k>?ii>sjüj mgyroirt&ben I'űiíü jittfl. Ing) j / l inkor le^iv/Qk el A f.vlM'i.'li txik'gacgekko/a ICMI? 
mar inHut» rapo kábanMILY«* tünetek. akaríKLET «.-«e IVE/ieto ail.fMt ki.ilakulavalui VC/LIIW MASHOSII kfiztvile-
nul J -./uk'UK uKin. i űplúli- meíkwii f* .'Ifttt veti vérminták í«ak korlfltnf ottan alkalmiak vasgUalni P j a ttu'ktwita-
№. mely J •/ufOLr./poulnk IK'IIÍ jpiU!ui. lik' iibLllli.iK'. ,i veimitibi ineyrek'líi k ' ieHekv. ke/ek'.-oluv esv/illILi.jln"-/ ki-
van .tegtbcgel nyüituii. 
A vérvétel időpontja, ill. a vérvételt végző intézmény, egészségügyi személyzet 
I. AS/.UI.fjSZKTIOSZTALVOKON j 4». ÉS72. ÉUTÓKA WUrtl niivliii ajndleilOl VOITOÍI«:« keII vemi«>^>¡1-
v»ere «ürAi iuuatitfílialKtl l lam úju.űloti hatabocsdttin 4S drJv e leikor el« i tortínik. a mintivílrH í IrltorKil fUf jel-
lemű el kell Wau/Jii A vorviMd iiiMímviiiíi iitrtpHiijai. valamini a v erveid iik^xmijiUvui a gyermek eMkurai 
• .. .i* h \ajiy >4k In dt Ujuukiii wioietínlésáu e* i konyvttm M kell tüntetni. 
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l a Ka a vérvétel időpontjáig аz ŰJSÍŰI™ NKM SZOPOTT .MKCI'KI.KI.ŐKN (nem f á r a s z t o t t min. 6U ml anyate-
jet), VACY ha A KORAI HAZAIIOCSATAS ШИН A vérvétel 48úl ls életkor еЮи ü r ü m . A vizsgúblot Í-7 napos élei-
kor tözotl (haez ünnepnapra esik, az ezt t w e t ö e t s ö munkairapm) meg teli ismételni Az isméiéit vérvétel szükséges-
ségét 3* űjszllietl zdiöjelenlésőn jelezni kell. A szui« . ' érvényes képviselőt az isméidi vérvéldid kapiiotak» tudmva-
lökről lájácoztam teliétől kell Ilim izilrükáilyával AZ lijszulöll kúti apjához csalóim keli 
- ¡c üjsJííí»íOUájetut,! imtnyn tfprtsriójentt a: trtahriiuyiaitoiaríit. melyben igazolja, ftojy'a télviügo-
sílása megtörtént, a szüiötirtydl átvette, és vállalja a felettiséget gyermekének az ismételi anyagtsere sziliiV 
vizigálaban valű ¡észvételéét! 
A mintavétel és t ak t i s а gyermek ellátásáéit felelős (választolt vagy Ita az nincs, a ternle lile g illetékes) háziorvos/ házi 
gyermekorva, kötelesség, aki a vérvétel elvégzéséi, a minta elküldését és ezek «cl0pontj.1t saját rtokunieHtációjűtanés a 
gyermek egéSDégllgyi könyvébena Ut(r.l srtv.ilés CHVCM pecsétjével krteles i j í zo lm 
2,b. Ha a gyermeket feHrtbeteg iiilézethűl otthoniba bocsá(¡dk, & kaaszulötfcég, v m y transzfúzlü^-étcseie. pileitteid-
Its láplál Á> i n a l t í z t tk ségps K M F . T E L . T V É K V É T K I . A H A Z A H O C S A T A S U T Á N I D Ö H K N K S K D Í K K S . e z t a 
gyei mik í i i őjeleiuétén jet«zm kell. A i z a i a / Ю vénye» képvisel öt az ismételt vizsgálat el végzésének izlikségeuégéröl 
tájékoztatni kell, és el kell látni szűrőtórtylvaL Agyemiek kőrlapjáliciz c a l o t a i k e S 
- a: tjiXItOa sMtfitiiet / «íífYftiy« a: írásbeli nyilaittaatár. melyben igazolja, liogy fdvilágobí-
tása megtörténtét. a ízűrőkártyát á tvet t , é i vállalja afe ldísséget gyenníkének az ismételi anyagcsere ízűrő-
vizsgátatlBiivak) részvételéért. 
A mintavétel & kllklés a gyeimet dlátlxíéit felelős ( v l h s z ö l v a g y Ita az nincs.a területileg illetékes) háziorvos/ házi 
gyermekorvos kötelesiéjB. aki a v é r e i d elvégziétó, a irintaelkllldéíét és ezek időpontját »aja dokumentációjában é» a 
gyermek ejiíszjégügyi könyvében aláíiiiával é i orvom pecsétjévd kctek'i ifsizolm. 
3. Az C r r H O N SZÜI-ETETT. intézeti ellátálban utólag >em révzeiílló újszülött esetében a szülésről valű gondosko 
dán a szülésnél jelen tevő, az üjsctilCttci e lőszer el ЩЙ orvos kötelessége. Sziirőkánvát a tertltetifcg illetékes budapesti 
vagy scegedi szflrökazpontől igénye Iwt. A szűrésre ICrténő vérvételt a 4S és 72 őrás éleikor közöli köteles elvégezni, A 
mintavétel és kuklís mcglOrtSntft. valamintezeticteponijülaz Сцянкж szoltléséi igaxolO orvosi okiraton, é g é s s é gllgyi 
könyvé te n és vnj.1t ( jokumentíüörfbin »Klfnl.sívalés orvosi peoétjével köteles igazolni. 
Az újw.ll!íHtet előszűr ellátú egészségügyi személyzet az anyagcsere szűrűvósgJM elvégzéséi - e lőzetesegyízt i tésután 
- a lakóhelyhez legközelebbi Csecsemőosztályon is kezdeményezheti 
4 Ha az újszülött a32 . ( Í K Z T A C I Ó S HFET EI .ÖTT SZ Ш.КТКТТ. a vizsgálatot 2 liclcs. valamint a gesr.ücitfc idő-
ié korrigált szülési időpontban meg kell ismé felni. H.i a tömsztllölt írjiMrffKiúiWvércserfre vagy patentrális tiplálisia 
szarai .az arra megulc4l szabályok szerint kell eljJrni 
5. Ha az iljszlllatnél 4« d í sé le tkora ek5tl TKANSZKÚZI(VvtRCSKRK VAGY РАКKNTKIlXIJS ТАР1 A l j l S al-
kalnuzásdrj tértit sor.irwírrnintll még a kezelés megkezdése ekai le teli venni. Parenteidlistdpktlíseseién isméiéit vér-
vétel w.dkséges 2 lates detkorbai ; irí«i«Wzi(Vvér»ei'é estében 2 hetes és 60 (g;tlaklraéniia)iiatxis élettoiban. 
6 Haaz djszmaiet :i izalészeti in iüetbf l m A s F E K V O U K T E O INl t / . k r i H - ; SzAl J . ÍT jAK.a foga . l ü .u t í ze t e i í r á s -
ban tájékoztatni teli a nnntarételi állapon cl. Ai ű jsza la izá i Ojelenléietanainrazza. hogy megtörtént-e a nmntavétl . ha 
igen. inkor.milyen tielkertMiLIran«Cdt И eUü v. után.haiietii,atí;or akünitou szűrőpapbt csatolják aZ&6je Imnésltcz 
7. lek<Ueltel a VfcIJŐNŐ az djszűlotl liazaadásál követö 4S Urjnbctlli látogatási kotekszellségére. a szűrés megtörtélv 
lét a védűnű is elle tímzze és saját dokumentáciűjában atSlilsivat és volgílKicói azonositöjával igazolja. Ha a védönű a 
я й й я е t0Hé«5 vérvétel el maiatlásál, vagya gyermek állapotával kapcsolatban bíum.l yen orvosi ellátást igénvló pinb-
lémjl észlel (sütgaság, Itíltyís, aluszétonysig. clptlUsi nehézség, stb.), azi még aznap köteles jelenteni a területileg il-
letékes vagy a csaldrl dltil v-JKisztotl hizi gyeimekoi-i'o;mle! Iriгисплткпак vagy hivatala; helyettesének 
A mintavétel 
• A mintavételhez CSAK az üj formátumú szúiSkáil; ák használ hald:. 
• Л micila s/etiiiye/údíséciet elkerülése eéljátnit funlus. hue j a szűrőpapír csíkul sem kézzel, sem eumikwiílyíUet 
NE éiintidk meg. 
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• A Mdrtikáfl) an MINDEN adatot portosai lallsank ki os Igyeljank arra. Imgy egy kockába eg> karakier kerti IjMi (A 
gyógysíeiek fiehorobsa, xiOtifj! esek'a a Lartya hátlapján íolyiaUiaiű. i 
• A búin KirUt melegítsük 3-5 percig egy pula. meleg vízzel (max. 4 ( r o dlnetlvaítell leinlüniL 
• VjUw/ilk k> J »dra* IkKÍI éi> de/irtfk kuswl ij6d una l i i a deziificirtis. pl Unadiw ts.ni l t № i d l i . i ö i lis/ni-uk 
ineg, Varjuk niey. a iug az oldal e ^a-olog. 
• A v urashoz steriL egyszer hasínatat». 2 - 145 MM-« l a n d o l luiv JULIIUnK 
• A sarkal víz «Limesen isarok leteli v a a l v magassagívd epyvatnltnii. vapv al.m 
twhtfc 
• Aj ebö vírcseppet OrOljOk le szíirar papírvattával. 
• Várjuk mcy. aluli! egy második. nagy o»epp 
kep/ftdik. se / l öinlKIk szúr4ps(iíron léiö ka-
rikához Lehel flleg minden karikát egy nagy 
isepp v¿TTL' 1 líHsOllk k t. Iia a/ixiban a/ I neg-
sem eleg. rögtön míg e p e i cseppentbelünk 
ni. E g y s e m csak egy karikái milstliit Cí 
» a k i u egyikoldaUlírinWIkaszúrtSpiipIrtuk 
a »avsepjihez. I Li eiegtfntt^ WH jülti ttunk a 
karikába, u a szürOpaptr másik »IJdúi is i d -
je&'n úlialja lizt ellenőrizzük le. majd egy-
niasutinliUsUk ki aí A»UII többi korikít is. Ha egysztirfeból IIRTII s t e r i l a 
S/untpupír korongok kitöltésihez e lependő mennyiségű veihez juliiunk. isme leljük ínég A SÍ urast. 
t J jrkata 11 
tertítH» ttheibixnwuúsmai 
• Umbilicalis v»yy egj artéria y'st'tUs kateterM is lehet verni intil venni Hónk». hogy kh 0.5ml »ír j iu izuMiiiait sfs 
oldat vagy hepirin dditol t felüli enged j(mk le. s csak a/. a/ul an kifolyt» vérttS oeppenlsttnk a sziirrtpapirr.i Ha Ifíbh-
MOri iníiil.ivelel indokok dratiszfiizio. koraszűloitseg >. ,v ulobn m o . i celvcrti t sorok isiegszurasav.il m e m i 
• EDTA-s r í r M AI használható a »izsjfilallKi/ HeparinizSlI kapilláristól cseppehlbeiunk a u l r t p a p t n x A kapilttrls-
ban lívti vert jol tar veijllk össte. A kapilLiriü ne taroljuk, hanem a vírt azonrulcttippenU.Uk ki. A kapillaris ví UM ne 
érintsük a s/UK^xi pn lm. 
A minta kezelése, szállítása 
• Szántsuk meg a szüifipapiri vízszintes helyzetben. 
• A sítlrA|\ipfr ne érint ke/zen semmilyen mas felszínnel 'asztallap. |Xipi P. mindkét oklalalíije levegrt i liel jvz /u l e«5 
dobozra, vérvételi dl v jnyra. t lbi 
• A nmit» kor««küinapffnjnek.meleg halasnak • pl rudidtor. ¡ n k u b j i r . i m w s U I . * b . > k l e n i NEM S/.ABAI) A 
xzartlákl ida Iliin. 2ora 
• IJIeiKViMlJk. hűgy a megfeldóa> UHjewn szarjz-ea minta, majd leyylt I n M h i Pcbtdi&i; szi(\ilt>iiiei\íkleten 
lűroljuk. iMúanyag Lis.ikh.ei tilos Lroitá a kall \ .ikil! i 
u * > • • • • • 
l.Ugxtf*; m ina MigfHetőeH tf irt/ m éria TtíftK«rv mtriwacgbtir t.s wm mtxjrlrtöm 
Ir^rM mima / fi. wvtteit t mVuH tikttin'' 
ikJnteueit 
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• A k e s / HZUr4túit>* 24 ÓRÁN B K M I L . iU. l í l v i g e vagy a m q i i v p * a H j K № « J ! l » l MUNKANA-
IN>N. KI.S<")HtNÍ:(;l irreILintpui.trui.iulL 
• Ha e g tnntóLKin Kvhh Lirtyat kulluuk. v í ^ a z / u n k . lniyj a vérrel ¡uiutKl ^ű i tYcf í r a l t a t ne e r i n i t oaenek e g -
nu isV i A kártyák JK)-['diA r<S/n id ioyaiv; ihel>«uok?g}i i№r. i . va l a» /uke l li»/la (MMrianvili 
• A/UjvOWlkor i vopid SZU;KIM ¡anapcwrr bboraloríum (IJ portai elme 
Ú j s z ü l ö t t k o r ! s z ű r é i * Anyagcse re l a b o r a t ó r i u m 
Szegtdl Tudománycgyet t rn, Gyermtkqyo i jyas ia t i K l in ika 
6701 S z e g e d Pf. 7 IS 
Tett fon: (06 Q ) 54 59 51 Fa*: (06 62) 54 53 2 9 
• M Li|\2illa![tori s z o r t t á s gkti tatul v í p ó I J M HI 'KS II -1 in J A V f: tiboralfinum t i poitii elme 
U j s z ü l ö t t k o r i szűrés • Anyagcse re l a b o r a t ó r i u m 
SemmeKveli Eqyetem, I. 5z. öyefrnekgyoqyaszatt Kl inika 
1 4 7 6 B u d a p e s t . W . 1 8 1 . 
Telefon: (06 1) 31 3 8212 Fax: (06 I ) 313 8212 
• A M- M MEGPFXEÍvÓEN KlTfM.TOTT A1IATT.AP, l l . l . . L E V E T T V Í R M I N T A K H A M I S K R K I t M Í N V E K -
HE7. V E Z E T H E T N E K . K Z É R T A LALLO R Á T Ö R I U M AZ I L Y E N S / . L R Ő K A R T Y A K F E L I K X . C O K . 4 S A T 
F:s T M FEKKIASFN N E M T U IUA K I . v t u E Z N i 
Ha J « t t ö t á n y a belyleteu veivítrli lechmka miatt nem el fK^lhaio . ertesttjuk a beLUkM utweteL ín uiabh mi utal l e -
n i n t 
A minta vizsgálata 
A minták vizigflaMI axott a t i i fxn kíídjCk tH. atiikur t ;>/Oróp^x rtfc a laburaióriiiitiw nwuiMke/Jiek Ai eis<luon>ek a 
viíNgaiaiol ItgisSeiiiiíitítij n jymhe l í I e lk íMBt iek . Akórra errdméityrfil. . i i iak sül> owíigától №gg6en. te lefa tcnvagr 
levellveti « leü t jak a ca tMoL a gyeftwfclwiflyeiTiiefcoivift^iteiiirv-osa vagy a gyermeket el tüo ü«é/?tet 
Szürökártya igénylés 
A iZUétMi- í i t cucteniAnjddlydt . v j I jh í ih j h i / i ¡ ¡yer t i t fe .T 'on* H b á t i v o n i i k a ver letéfeHehei v/okso-rt vttrrt. 
kányákat a Műk* itey illetéke» hud^vs l i vajiv «ej iedi sntrökaiponllól ital I oldali í ¡lénye tu t ik . 
Szülői tájékoztató 
A i / u i W | i < i U honlapjain ilul t I i ta l i meytiblliaki, № íjjJnj e%elen kin)«nla l lu ln a LiHefcv.'i üjuUotlkiiri ama;> 
o.ere-./jlrí»id kaponla l i i J i id ló i túieku/Mo" 
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Anyagcsere Laboratórium • Szegedi Tudományegyetem Gyermekgyógyászati Klinika 
6701 Szeged, Pf. 715, Korányi f a so r 14-15. Tel: (06 62} 54 63 31 Fax: (06 62) 54 53 29 
http;ff www azote ji-szege<Lhu/ pedia 
: KÉRŐLAP SZELEKTÍV ANYAGCSERE VCSOALATHOZ. - [ 
Beküldő intézet (neve, elme): 
Mintavétel Időpontja: Vonalkód: 
Orvos neve: Telefon: 
N aplószá nVtórzsszi m: TAJ: Nem: " l ány C i l i 
Név: Születési dá tum: 
Anyja neve: Állampolgárság: 
Lakhely: . . . 
Minta. ü szűrflpapl rra itatott vér [ 'p lazma : llivor vtzelot 
Vizsgálat indoka 
I) Első vi/sgaiat 
Specifikus betegség gyanúja mait. Dg 
Aíap kivizsgálás 
Ü Etienűrzö vizsgalat* dg. miatt 
Kért vizsgálat P aminosavprafi tszürűkártya) • organkus savak (3 rm vtzalat) 
D aalkamitin profil (szürdkártya) • szukcrtilacelon (szurökártya) 
• liquof aminosav (telefonon történi egyeztetés után) 
• guandnoacetát (szürifcártya) • guanidinoacetát. kraatin, krealnin 
(3 ml vizelet) 
| Ha a vizelet aznap nem trkazik a laborba, fagya aztva kérjük küldeni. | 
't\mert tmyafiuierv be&fi ellenómi naiiiüiminit nz utálna tn íielénl - ntm scitksejy* a: aJ&lup 












Szülök kOzött vérrokonság 
Családban anyagcsere beteg 
Dg 
Testvérek között hirtelen halál 
Szómat kus (0|iödós zavara 






Gyógyszer L igen nem 
Falsorolás 
Speciális diéta ü igen nem 
Megievezése 
MCT tartalmú diála ü'igen .! nem 
Parenterála táplálás igen : nem 
























igen N e m 
3 • Macrocepnalia 
3 • Csontváz defcrmitas 
Respirntorikus 
Igen Nem 
n • Apnoe 
J - U Légzési elégtelenség 
f i TachypnoeAiyperpnoe 
e<?Y<M> y y r w W n t Q t t s é q 
Igen Nem 
• • Nephropathy 
D U Cerdionyopattiia 
• D Börfkofom eltérés 
J U Szemészeli ellérés 
LABOR LELETEK 
Igen Nem 
Anémia Igen Nem 
Metaöolikus acidözis ü emelkedett ossz DitjoiOin 
3 r Aniondeficil Ijmol't 
•J Ü Hipoglkémia rrtg/dl • • Emelkedett máj enzim értekek 
ü c Laktét actd&is mmolfl • 0 CK emelkedés 
— G Hiperammonámia: . . pmol'l • • Liquor lelet 
A BETEGGEL KAPCSOLATOS EGYÉB FONTOS ADATOK 
AJáiras, orvosi pecsél 
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